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Posicionamento da Sociedade Brasileira de 
Genética Médica sobre o Uso de Escores de 
Risco Poligênico para Estratificação de Risco 
para Câncer de Mama em Mulheres Brasileiras.

A Sociedade Brasileira de Genética Médica e A Sociedade Brasileira de Genética Médica e 
Genômica (SBGM) manifesta sua preocupação 
diante da comercialização de testes genéticos 
para a estratificação de risco para câncer de 
mama com base em escores de risco poligênico. 
Embora os escores poligênicos representem uma
ferramenta promissora no campo da medicina ferramenta promissora no campo da medicina 
de precisão, a aplicação desses testes na 
prática clínica ainda carece de evidências 
científicas robustas que justifiquem sua 
utilização como base para decisões clínicas. 
Neste momento, não existem evidências 
científicas suficientes que possam apoiar o uso 
de escores de risco poligênico para a tomada de 
decisões na prática clínica, incluindo mudanças 
de conduta em relação ao benefício de 
vigilância intensificada ou cirurgia redutoras de 
risco. Para esclarecer as principais questões 
relacionadas ao uso de escores de risco 
poligênico,   a   SBGM   apresenta,   a   seguir,   
respostas   a   dúvidas   frequentes   sobre   sua 
aplicabilidade e limitações no contexto clínico.





Como os escores de risco poligênico são 
desenvolvidos?
Escores de risco poligênicos incluem, Escores de risco poligênicos incluem, 
classicamente, variantes genéticas comuns 
identificadas em determinada população por 
meio de grandes estudos de associação 
genômica (GWAS, do inglês genome-wide 
association studies). Esses estudos comparam 
indivíduos com e sem o fenótipo de interesse, 
controlando fatores como ancestralidade, sexo e 
idade, para identificar variantes genéticas 
(alelos) que ocorrem com maior frequência nos 
indivíduos com a doença ou o   fenótipo.   A   
partir   dos   alelos   de   risco   identificados   em   
estudos   de   GWAS,   modelos matemáticos 
combinam o risco de múltiplos alelos (de 
dezenas a milhões) para estratificar o risco 
genético para uma determinada população. O genético para uma determinada população. O 
resultado é expresso como um valor contínuo, 
permitindo classificar os indivíduos em relação à 
média populacional. Em termos gerais, quanto 
maior o escore poligênico de uma pessoa, maior 
será o risco estimado de desenvolver a doença, 
quando comparado ao risco médio estimado da 
população. Assim, os escores refletem as população. Assim, os escores refletem as 
características genéticas e epidemiológicas da 
população analisada.











Diversos estudos prospectivos randomizados 
estão em andamento para avaliar a eficácia do 
uso de escores de risco poligênico para câncer 
de mama para a tomada de decisões clínicas,
incluindo os estudos: Wisdom (ClinicalTrials.gov incluindo os estudos: Wisdom (ClinicalTrials.gov 
identifier: NCT02620852) e eMERGE nos Estados   
Unidos,   MyPeBS   (ClinicalTrials.gov   identifier:  
NCT03672331)   na   Europa,   e   o PERSPECTIVE 
I&I no Canadá. Por todos os motivos 
anteriormente expostos, a Sociedade Brasileira 
de Genética Médica e Genômica não recomenda 
o uso de escores de risco poligênicos para 
orientar o manejo clínico de risco de câncer de 
mama em mulheres, neste momento.

Quais os possíveis riscos da aplicação clínica 
de escores de risco poligênicos para câncer de 
mama na população brasileira neste 
momento?
A utilização de escores de risco poligênicos na A utilização de escores de risco poligênicos na 
prática clínica com os dados disponíveis no
momento (ou na falta de dados robustos sobre a momento (ou na falta de dados robustos sobre a 
ferramenta) pode levar o profissional de saúde a   
superestimar   ou   subestimar   os   riscos   de   
uma   mulher   desenvolver   câncer   de   mama. 
Atualmente, não há evidência científica que 
suporte a mudança de conduta clínica baseada 
no resultado de escores de risco poligênicos na 
nossa população. Este cenário não é único no 
Brasil, sendo a preocupação e a recomendação 
de cautela comum a vários países.

https://www.clinicaltrials.gov/study/NCT02620852
https://www.clinicaltrials.gov/study/NCT03672331


Considerações finais
Dada a atual falta de evidências científicas Dada a atual falta de evidências científicas 
robustas e os desafios relacionados à 
aplicabilidade e precisão dos escores de risco 
poligênico em populações geneticamente 
diversas, como a brasileira, a SBGM reforça que o 
seu uso na prática clínica é prematuro, e 
contraria a prática da medicina baseada em 
evidências, devendo, nesse momento, ser restrito 
a contextos de pesquisa.
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